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Marfan sendromu 15. kromozomda mutasyonlar ile olusan konnektif dokunun otozomal dominant kalitim ile gecen
bir hastaligidir. Kardiyovaskiiler hastaliklar ve diafragmatik hernileri de iceren yumusak doku herniasyonlart Marfan
sendromunda goriilebilen durumlardir.

Olgu: 22 yasinda erkek hasta, hipertansiyonun klinik bulgulari ile nefroloji poliklinigine bagvurdu. Hastanin
degerlendirmesinde Morgagni diyafragmatik herni ve renal infarkt tespit edildi. Hastanin yapilan muayenesinde Marfan
sendromunu  digiindiiren fiziksel gbriiniimtne sahipti. Radyolojik degerlendirmeler sag konjenital diyafragmatik
Morgagni hernisi ve renal infarkti ortaya ¢ikardu.

Sonug: Marfan sendromunda akselere hipertansiyon varliginda renal infarkt akla gelmelidir. Ayrica hastalarda
diyafragma yiiksekligi varsa Morgagni hernisi olabilecegi unutulmamalidir.

Anahtar Kelimeler: Marfan Sendromu, Renal Infarkt, Morgagni Hernisi

A Case of Marfan Syndrome with Hypertansion, Renal Infarct and Morgagni Hernia

Backround: Marfan syndrome is an autosomal dominant disorder of connective tissue caused by mutations in the
chromosome 15. Cardiovascular disorders and soft tissue hernias including diaphragmatic hernias may seen in Marfan
syndrome

Objective: A 22 years-old male patient admitted to our clinic with clinical features of hypertension and we found
Morgagni diaphragmatic hernia and renal infarct at the evaluation. He had the clinical outlook of Marfan syndrome.
Radiological investigations demonstrated a right congenital diaphragmatic Morgagni hernia and renal infarct.
Conclusion: Because, Marfan syndrome is presented with several clinical manifestations which can be seen at different
ages from neonatal age to elder ages; diaphragmatic hernia should remind Marfan syndrome and further clinical
evaluations should be performed. We report a patient with Morgagni diaphragmatic hernia which may seen as a rare
complication of Marfan syndrome and renal infarct without aort or renal dissection and aneurysm.
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Matfan Sendromu 1/10,000 siklikta gorulen konnektf
dokunun otozomal dominant kalitm gOsteren bir
hastaligidir. Hastalik 15. kromozomda mutasyon sonucu
olusmaktadir.!

Ciddi Marfan Sendromu t¢ klinik  o6zellik ile
karakterizedir. Bu Ozellikler basta eklem ve iskelet
degisiklikleri olmak tzere lenste dislokasyon ve aort
anevrizmasidir.! Hastalikta en 6nemli morbidite ve
mortalite  nedenlerini  kardiyovaskular  degisikliler
olusturmaktadir. Aort anevrizmast disinda en stk mitral
kapak  prolapsusu olmak tzere mitral kapak
bozukluklart ve aort kapak hastaliklart
gorilebilmektedir. Bulgular yasla bitlikte ve degisen
zamanlarda ortaya ¢ikabilmektedir.!

Ayrica, Marfan sendromu ile bitlikte aotrt anevtizmast,
renal arter anevrizmasi ve/veya aort diseksiyonuna eslik
eden bobrek enfarktiisleri gorilebilmektedir.* Inguinal
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herni, insizyonel herni Marfan sendromunda seyrek
gortlebilen diger klinik 6zelliklerdir.!->?

Biz makalemizde, Marfan sendromu ile bitlikte
gbrdigimuz Morgagni hernisi ve renal infarkti olan bir
olguyu sunacagiz.

Olgu

22 yasinda erkek hasta yaklasik 10 ay 6nce bas agtisi,
halsizlik sikayetleri ile klinigimize bagvurdu. Hastanin
muayenesinde, hasta zayif, uzun boylu, ince yapiya
sahipti ve hafif kifoskolyozu mevcuttu. El ve ayak
parmaklart uzun ve inceydi. Muayenesinde hastanin kan
basinct 140/90 mm Hg olarak tespit edildi. Sistematik
degerlendirmesinde 6zellik saptanmadi, pretibial 6demi
mevcut degildi. Hastanin 6zge¢miginde bir  6zellik
yoktu. Ailesinde hipertansiyon 6ykisii meveut degildi.
Hastanin basvuru sirasinda yapilan tetkiklerinde tam
kan sayimi ve tam idrar tetkikinde o6zellik yoktu.
Hastanin laboratuar tetkiklerinde aclik kan sekeri: 91



Karahan ve ark.

mg/dl, kreatinin: 0,89 mg/dl, albumin: 5g/dl, AST: 17
U/L, ALT: 24 U/L, LDH: 203, Na: 137mmol/1, K: 4,7
mmol/l, kalsiyum: 9.7 mg/dl olarak tespit edildi. 24
saatlik idrar protein degetlendirmesinde 0,9 gr/glin
proteintri tespit edildi. Hastaya kan basinct takibi
planlandi.  Takiplerinde kan basinclarinin = ytksek
seyrettigi ve zaman zaman 190/120 mm Hg’ya ctktgt
gbzlendi. Hastaya hipertansiyon acisindan
degerlendirmek amaciyla renal doppler USG yapild: ve
sonucu normal olarak degerlendirildi.

Hipertansiyon etyolojisi ve otoimmun hastalik agisindan
degerlendirilen hastaya yapilan tiroid fonksiyon testleri
degetlenditilmesinde hasta otiroid (sT3: 2,59 pg/ml;
sT4: 1,18 ng/dl, TSH: 1,28 mIU/ml) degetlendirildi.
Hastanemiz laboratuvar normal degetleri, sT3:1,8-4,2
pg/ml, sT4: 0,8-19 ng/dl, TSH: 0,44 mIU/ml
seklindeydi. Kortizol: 9,9 pg/dl (normali: 2,5-12,5
png/dh), ACTH: 9,6 pg/ml(normali: 0-46 pg/ml),
serolojik testlerden C4: 0,203 gr/l (normali: 0,15-1,8
gt/D), ANA, anti dsDNA, p-ANCA, c-ANCA negatif,
hepatit B yiizeyel antijeni ve anti hepatit C antikoru
acisindan negatif olarak degetlendirildi. Hastanin zaman
zaman gogsiinde batict tarzda agrt tarif etmesi Gzerine
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Sekil 1. Morgagni hernisinin PA akciger grafi gbriintiist.

cekilen akciger grafisinde sag akciger bazalinde kalp
golgesi bitisiginde heterojen kistik, nispeten diizgin
sinirlt lezyon tespit edildi (Sekil 1). Bunun tzerine
kontrastll  toraks  tomografisi  ¢ekildi.  Akciger
grafilerinde bir diger 6zellik de vertebralarda hafif
kifoskolyozun olmasiydi. Tomografide sag o6nde
parakardiyak alanda Morgagni hernisi ile uyumlu barsak
segmentleri tespit edildi (Sekil 2). Hastada karakteristik
vicut Ozelliklerinin olmasi, kifoskolyozun olmast ve
diafragmatik herni olmast nedeni ile Marfan Sendromu
duguntlerek  kardiyolojik  degerlendirme  planlandi.
Ekokardiyografik degerlendirme patoloji saptanmadi,
lens subluksasyonu agisindan degerlendirilen hastada
patoloji saptanmadi.

Hastaya trandolapril 2 mg- verapamil 180 mg
kombinasyon tedavisi baglandi ve hasta takibe alindr
Kontrolde hastanin artan halsizlik ve bas agrist ve eforla
olan nefes darligi mevcuttu. Tansiyon takibi normal
olan hastanin proteiniirisi 0,24 gr/giin olarak él¢tlda.

Hastanin  kalp aumlart  49/dk idi ve cekilen
elektrokardiyografisinde sinus bradikardisi mevcuttu.
Hastanin  bradikardisi ~ verapamile  bagli  olarak
distntlerek trandolapril- verapamil tedavisi kesilerek
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Sekil 2. Morgagni hernisinin toraks tomografisindeki
gorinimu
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ramipril 10 mg tedavisine gecildi. Bir sonraki
kontroliinde  tansiyonlart  diizenli olan hastanin
sikayetleri devam etmekteydi. Holter yapilan hastada en
dustk dakikada 40 attm olmak tzere bradikardi
mevcuttu ve zaman zaman hizlart dakikada 153 atima
ctkan stk tasikardi ataklart mevcuttu. Hastaya renal
ultrason degerlendirmesi yapildt Ultrasonda sag bobrek
boyutlart sola gére azalmis izlendi. Sag bobrek tst pol
medikal kesim parankiminde yaklasik 2,7x1,5 cm
boyutlarda stipheli hipockoik heterojen alan izlendi ve
enfakt? olarak yorumlandi. Bunun tizerine hastaya renal
angiografi yapidi Renal angiografide sag bobrek
inferolateralde avaskdler alan tespit edildi. Takibe alinan
hastanin ramipril 10 mg tedavisi ile tansiyonu normal
seyretmekte olup, hastanin bradikardisi takiple dizeldi.
Kontrollerde hastanin  proteintrisi negatif seyretti.
Morgagni hernisi acisindan genel cerrahi tarafindan
degerlendirilen hastaya elektif cerrahi 6nerildi.

Tartigma

Marfan sendromu tani konmast nispeten zor bir
hastaliktir.! Karakteristik viicut yapist tanida en 6nemli
ozellik  olarak  gorinmektedir. Hastaligin ~ bitin
ozelliklerinin aynt anda bulunmamasi ve yasla ortaya
¢tkmast taniy1 zotlastirmaktadir.! Bizim olgumuzda aort
koarktasyonu, lens subluksasyonu gibi 6zellikler yoktu
fakat karakteristik viicut yapist, kifoskolyoz ve yumusak
doku laksitesi mevcuttu, ailede marfan sendromunun
klinik 6zelliklerinin tastyan birey yoktu. Fibrillin 1 ve
fibrillin 2 genindeki mutasyonlarin genetik olarak
saptanmast kesin tani konmast yolunda belirgin fayda
saglamustir.!

Bununla bitlikte bu genetik testlerin yayginlasmamus
olmast ve vakalarin %78%inde tespit edilebilmesi
nedeniyle stipheli vakalarda kesin degerlendirme
yapmak zor olmaktadir.? Bizim olgumuzda fibrillin gen
mutasyonu ¢alismadik. Olgumuzda hipertansiyon ve
proteintri mevcuttu. Proteintri yiksek tansiyon ile
iliskilendirilebilir. Hastada proteiniiri yapabilecek baska
bir patoloji bulunamad: ve uygulanan antihipertansif ve
anjiotensin konverting enzim inhibitori tedavisi ile
kontrol altina alindi. Bu Marfan Sendromu olgusunda
tansiyon  yiksekliginin  ekstra  bir 6nemi  daha
mevcuttur.. Olguda aort anevrizmast bulunmasa da
iletleyen zamanda hastaliga baglt gelisme riski
bulunmaktadir  ve  mevcut hipertansiyon  aort
anevrizmast gelisme riskine ekstra katkida bulunabilir ve
siddetini artirabilir.

Marfan Sendromunda yumusak doku laksitesinde artisa
baglt olarak herni gelisme riskinde artis bilinmektedir.
Litaratirde insizyonel, diafragmatik ve inguinal herni ile
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birliktelik gorilmistiir.2>> Bizim olgumuzda Morgagni
hernisi mevcuttu. Literatiir taramamizda Marfan
sendromu ile Morgagni hernisi birlikteliginin nadir
olgularda bildirildigini tespit ettik.

Olgumuzda diger bir 6zellik renal infarkt alaninin
bulunmastydi.  Renal infarkt  genellikle malign
hipertansiyon, siddetli ateroskleroz, travma, Marfan
sendromu, Ehler-Danlos sendromu gibi hastaliklar
sonucu olusan arteryel disseksiyon ile birlikte goriliir.
Nadir vakalarda saglkli kisilerde de bu durum
bildirilmistir.* Hastamiza yapilan anjiografide renal
arterlerde diseksiyon ve patoloji saptanmadi, ayrica
cekilen toraks tomografisinde aort disseksiyonu yoktu.
Renal infarkt, bu olguda Marfan sendromu ve malign
hipertansiyonun  birlikte olmasindan kaynaklanabilir,
fakat etyoloji tam olarak aydinlatilamadi ve takip
planlandu.

Sonug

Marfan Sendromu, genis klinik spektrumu olan genetik
bir hastaliktir. Hastaligin  siddeti ¢ok farkliliklar
gosterebilmektedir. Hipertansiyon varliginda sekonder
nedenler distntlmelidir. Ayrica diyafragma hernisi eglik
edebilir. Karakteristik viicut yapisi, genetik testler, gbz
ve kardiyak anomaliler tanida temel Ozellikler olarak
gorilmekle birlikte yumusak doku, kas ve iskelet
sisteminin her yerinde anomaliler goriilebilmektedir.
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